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Броят на идентифицираните редки заболявания (РБ)
надхвърля този на известните често срещани заболявания:
7 000 спрямо няколко стотин (без да се взимат в предвид
различните генотипове и фенотипове), което потвърждава
приложението на принципа на Парето и в биологичните сис-
теми, че малък брой заболявания засягат най-много хора от
популацията и обратно малък брой засегнати (6-10% от на-
селението) могат да доведат да значителни разходи. [12, 26].
Независимо от огромния им брой, само 100 редки състояния
засягат близо 80% от всички пациенти с редки заболявания
в света [26]. Преобладаващата част от тях (около 80%) са с
генетичен произход, следвайки Менделов тип на унаследяване
за разлика от често срещаните заболявания, като могат да
се унаследят или да настъпят в резултат на de novo мутация
[7, 26]. Съгласно дефиницията, посочена в европейското за-
конодателство, редките заболявания засягат не повече от 5
на 10 000 души от населението. Независимо от факта, че
броят на пациентите, засегнати от дадено рядко заболяване
е малък, всички хора, страдащи от редки заболявания, със-
тавляват значителна част от популацията. Общият брой на
всички засегнати от което и да е рядко заболяване в Европа
e близо 30 милиона, в САЩ – 25 милиона, а в Австралия –
около 1,2 милиона [26]. За сравнение диабетът засяга около
20,8 милиона души в САЩ и 1,4 милиона в Австралия. 
Редките заболявания влошават значително качеството
и продължителността на живота и са съпроводени със се-
риозни инвалидизиращи симптоми. Предвид ограничените
медицински познания, липсата на подходящо лечение и на
опитни здравни специалисти в областта на редките заболя-
вания, пациентите често са пренебрегвани, дискриминирани
и с ограничен достъп до медицинска грижа, особено в раз-
виващите се страни със силно ограничени ресурси [9, 12].
Необходимостта от осъществяване на високорискова инвес-
тиция за целите на разработване на лекарствени продукти
за редки заболявания предопределя липсата на достатъчен
интерес от страна на фармацевтичните компании. 
Създаването на законодателни и икономически сти-
мули за компаниите е стъпка напред, като доказателство за
това е броят на разрешените за употреба след 1983 г. в САЩ
лекарства за редки заболявания: повече от 350. Към 2011 г.
над 2 300 лекарства са получили обозначение като сираци
(ЛС) от FDA в САЩ като през същата година 460 лекарства
са били в процес на разработване за лечение или профилак-
тика на редки болести [19]. В Европа 20% от иновативните
продукти с издадено разрешение за употреба са с индикация
за лечение на рядко заболяване [23]. Въпреки това осигуря-
ването на реален физически и финансов достъп на пациентите
до лечение чрез системите на реимбурсиране остава сериозно
предизвикателство особено в слабо развитите икономически
страни (low-income countries), в които има сериозни рестри-
кции по отношение на бюджета за здравеопазване и в частност
в бюджета за лекарства [24]. 
Целите на настоящото проучване са следните: да се
представи създадената и функционираща към 2017 година
законодателна рамка в Европейския съюз и в България в об-
ластта на редките заболявания; да се очертаят икономическите
характеристики на лекарствата сираци, определящи физи-
ческия и финансовия достъп до лечение на пациентите с
редки заболявания в България.
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Ре з юм е . Настоящото проучване цели да се анализират европейските и българските законодателни изисквания към ле-
карствата сираци, както и икономическите характеристики на тази група лекарства. Извършен е законодателен анализ
на фармацевтичното и здравно законодателство в ЕС и България и литературен преглед на научната литература в об-
ластта на фармакоикономиката на лекарствата сираци (ЛС). През 2000 г. са въведени първите законодателни инициативи
чрез Регламент 141/2000 и Регламент 847/2004, в които се посочват критериите за получаване на обозначение като
сирак и се осигуряват стимули за разработване на лекарствата сираци. Наблюдава се постепенно и плавно развитие и
подобрение на европейската законодателна рамка в областта в съответствие с техническия и научен прогрес. Българ-
ското фармацевтично законодателство е изцяло хармонизирано с европейското относно лекарствата сираци, като
през последните години са въведени законодателни изисквания относно фармакоикономическата им оценка. В ЕС и в
България е налице адекватна законодателна база за целите на стимулиране на разработването и маркетирането на ле-
карства сираци. Съществуват значителни икономически предизвикателства пред финансиращите институции в хода
на осигуряването на финансовия достъп до лечение на пациенти с редки заболявания, за преодоляването на които следва
да се въведат необходимите мерки.  
S u m m a r y . The objectives of this study are to analyze the European and Bulgarian legislative requirements for orphan medicinal
products as well as the economic characteristics of this group of medicines. A legislative analysis of the pharmaceutical and health
legislation in the EU and Bulgaria and a literary review of the scientific literature in the field of pharmacoeconomics of orphan
drugs were performed. The first legislative initiatives have been introduced through Regulation 141/2000 and Regulation 847/2004,
which specify the criteria for obtaining an indication as an orphan medicinal product and provide clear statement of incentives for
the development of orphan medicines. There is a progressive and gradual development and improvement of the European legislative
framework in the field in line with technical and scientific progress. The Bulgarian pharmaceutical legislation is fully harmonized
with the European Orphan Drug Law, as legislation on pharmaco-economic assessment has been introduced in the recent years.
There is an adequate legal basis in the EU and Bulgaria for the purpose of stimulating the development and marketing of orphan
medicines in the Community. There are significant economic challenges for funding institutions in providing financial access to
treatment for patients with rare diseases that need to be overcome.
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Извършен е законодателен анализ на здравното и фар-
мацевтичното законодателство в България като са представени
извършените промени в нормативните документи на нацио-
нално ниво след въвеждането на европейски регулаторни
изисквания към редките заболявания, лекарствата сираци и
медицински изделия за пациенти с редки заболявания. Схе-
матично е представена и настоящата регулаторна рамка. Из-
вършен е литературен преглед на публикуваните в научната
литература проучвания, които се отнасят до икономическите
характеристики на лекарствата сираци. 
Резултати и дискусия
Законодателен анализ на здравното и фарма-
цевтичното законодателство в ЕС в областта
на редките заболявания и лекарствата сираци
След повече от 15 години от въвеждането на законо-
дателство в САЩ за редките заболявания и лекарствата
сираци (през 1983 г). и след 5 години от имплементирането
му в Япония (през 1991 г.), едва през 1998 г. започват кон-
султации и обсъждания на ниво Европейски съюз за необ-
ходимостта от въвеждане на регулаторни мерки с цел оси-
гуряване на равнопоставен достъп на европейските пациенти
с редки заболявания до лечение. Публикуван е европейски
доклад за европейските перспективи пред ЛС и РБ, като в
резултат на дискусии е разработено и предложение от Ко-
мисията за създаване на Регламент за лекарствата сираци
на Европейския парламент и Съвета. Целта на предложението
е да се установи Общностна процедура за обозначаване на
лекарствените продукти като сираци и да се въведат стимули
за разработване и маркетиране на тези лекарства, по-специ-
ално чрез предоставяне на изключителни правà за търговия
за 10-годишен период. Това предложение е включено и в ра-
ботната програма на Комисията за 1997 г. В препоръката се
описва и необходимостта от създаването на нов комитет в
рамките на Европейската агенция по лекарствата, който да
участва в оценката на лекарствата сираци [8]. 
Критериите за обозначаване като лекарство сирак и
произхождащите от това стимули при разработването на ле-
карства за лечение на редки заболявания, което да осигури
адекватно лечение за пациентите, са заложени в европейското
законодателство с Регламент 141/2000 на Европейския пар-
ламент и на Съвета от 16 декември 1999 г. и чрез Регламент
847/2000 от 27 април 2000 г., които по силата на нормативната
система на ЕС са със задължителен характер. През 2000 г.
към Европейската агенция по лекарствата (European medicines
agency – ЕМА) е създаден Kомитет за лекарства сираци (Com-
mittee for orphan medicinal product – COMP), чиято основна
роля е да подпомага Комисията при създаването на подробни
ръководства и осъществяването на международен контакт
във връзка с лекарствата сираци. Комитетът е отговорен за
разглеждане на заявления, подадени за получаване на статут
на лекарство сирак. Европейската комисия взима решения
на базата на изготвеното становището от СОМР [1, 23].
През разглеждания период, от въвеждането на зако-
нодателна инициатива до настоящия момент, се наблюдава
постепенно и плавно развитие и подобрение в законодателната
рамка. Инициирането на дискусия през 2016 г. относно из-
ясняване на концепцията за „similar MPs“ в контекста на ле-
карствата сираци е показателна за стремежа за адаптиране
на европейското законодателство към техническия прогрес
в областта на биологичните лекарства, вкл. върховите терапии
[11]. По този начин се гарантира адекватен физически достъп
на всички европейски граждани до лечение като се стимулира
разработването и бързия достъп на лекарствата за редки бо-
лести до пазара на ЕС. 
Осигурява се възможност на всеки етап от разработ-
ването лекарството да получи статут на лекарство сирак,
което гарантира директен достъп до централизираната про-
цедура за разрешаване за употреба, търговска изключителност
от 10 години, сътрудничество и научни съвети от ЕМА, ре-
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дуциране на административните такси и включване в изслед-
вания, финансирани от ЕС [20]. За лекарствените продукти
сираци е възможно да се осигури по-бърз и административно
улеснен достъп до пазара чрез т.нар. разрешение при изклю-
чителни обстоятелства (exceptional circumstances), условно
РУ (conditional approval) за период от 1 година, след което
разрешението да бъде удължено след представени доказа-
телства за ефективността и безопасността на продукта. Ми-
лосърдната употреба (compassionate use) е друга алтернатива
за тази група лекарства в случай на неудовлетворена меди-
цинска нужда поради липса на алтернатива за лечение. Раз-
работената нова процедура „adaptive pathways“ също дава
възможност за ранен достъп до лекарства сираци [27, 28].
Съществен недостатък в Европейското законодател-
ство, респективно в българското законодателство, е липсата
на отделни разпоредби за медицинските изделия за редки
заболявания, което не дава достъп до лечение на пациентите,
за които приложението на медицински изделия е единствена
възможност. За сравнение Япония и САЩ имат специфично
законодателство за медицинските изделия за редки заболя-
вания, в което са посочени критериите за обозначаване и
стимулите, от които могат да се ползват производителите
като консултации, грантове за производство и др. [2, 10]. 
Правен анализ на здравното и фармацевтич-
ното законодателство в България в областта
на редките заболявания и лекарствата сираци
Преди България да стане пълноправен член на ЕС,
условията и критериите за обозначаване на лекарствените
продукти (ЛП) като сираци и процедурата по получаването
на разрешение за употребата им са описани детайлно в на-
редба 22/2005, която през 2009 г. е отменена с наредба на
министъра на здравеопазването. Изпълнителната агенция
по лекарствата е посочена като отговорната институция,
която оценява документацията и изготвя становище. Изяс-
нявайки значението на термините „клинично превъзходство“,
„значителна полза“, Наредба 22/2005 максимално се добли-
жава до посочените от ЕС изисквания в сферата на редките
заболявания. С приемането на България в ЕС през 2007 г.
се хармонизира българското законодателство с европейското
като влиза в сила нов закон за лекарствените продукти
(ЗЛПХМ, 2007), в който е посочена дефиницията за лекарство
сирак и за рядко заболяване и се посочват Регламент 141/2000
и Регламент 726/2004 като норми на вторичното право на
Общността в областта на лекарствата сираци. България е
една от първите държави в ЕС, която изготвя и прилага на-
ционална програма за редките болести с обхват в рамките
на 5 години с основни цели изграждането на регистри, съз-
даването на референтни центрове и прилагането на активни
профилактични програми и инициативи. 
През 2011 г. се реализира съществена промяна в на-
чините на заплащане на лекарствата сираци: от бюджета на
Министерството на здравеопазването (МЗ) съгласно Наредба
34/2005 реда за заплащане от републиканския бюджет на
лечението на български граждани, извън обхвата на задъл-
жителното здравно осигуряване към бюджета на Национал-
ната здравноосигурителна каса съгласно Наредба 10/2009.
След преминаване на съответната икономическа и медицинска
оценка от експерти на Националния съвет по цени и реим-
бурсиране, на базата на подадените от заявителя документи
относно ефикасността, безопасността и фармакоикономи-
ческите показатели по Наредбата за условията, правилата
и реда за регулиране и регистриране на цените на лекар-
ствените продукти от 2013 г., лекарственият продукт бива
включен в приложение 1 на позитивния лекарствен списък
(ПЛС) за амбулаторно лечение на пациентите и/или в при-
ложение 2 на ПЛС за болнично лечение. Целта на описаната
промяна е улесняване на достъпа на пациентите до необхо-
димата им фармакотерапия, но въведената законодателна
промяна утежнява финансово търговците на дребно с ле-
карства, сключили договор с НЗОК, предвид високите цени
на лекарствата сираци и 30-дневното отлагане на възстано-
вяване на разходите от страна на НЗОК към аптеките. 
Съществена нормативна промяна е влизането в сила
на Наредба 16/2014 г. за създаването на експертни центрове
и референтни мрежи за редките заболявания, което създава
предпоставки за подобряване на цялостната медицинска
грижа за пациентите с редки заболявания. Към 2017 г. офи-
циално са регистрирани 12 експертни центъра за пациенти
с коагулопатии и редки анемии, генетични неврологични и
метаболитни заболявания, вродени сърдечни малформации,
белодробна артериална хипертония, дистонии, първични
имунни дефицити, болест на Фабри, наследствени метабо-
литни заболявания на черния дроб, редки ендокринни бо-
лести, хипопитуитаризъм, синдром на Кушинг с хипофизарен
произход, акромегалия и хипофизарен гигантизъм, хорея на
Хънтингтън, редки заболявания в педиатрията. Някои от
експертните центрове са одобрени за участие в референтни
мрежи в рамките на ЕС. Публикуван е официален списък с
редките заболявания, които са диагностицирани на терито-
рията на България, който периодично бива допълван след




Пазарът на лекарства сираци в световен мащаб е
в период на значително разрастване като през 2015 г. све-
товните продажби на лекарства сираци са близо 100 милиарда
долара и през 2020 г. се очаква те да нараснат двойно и да
представляват повече от 1/5 от разходите за всички лекарства
по лекарско предписание. В България през последните 5 го-
дини разходите, заплатени от НЗОК, са нараснали от близо
17 милиона лева през 2013 г. до около 52 милиона лева през
2016 г. Доклад посочва, че един от движещите фактори на
нарастващите разходи за тази група лекарствени продукти
е нарастването на тяхната публично обявена цена преди
сключването на договори за отстъпки със здравноосигури-
телните фондове. Средните годишни разходи са 5 пъти по-
високи от тези за лекарствата, които не са сираци. Поставените
етични съображения за необходимостта от равен достъп на
пациентите с редки заболявания до лечение, независимо от
високите им разходи, предопределят т.нар. “Rule of rescue”.
С нарастването на броя на одобрени лекарства сираци в
САЩ (350 с обозначение като сираци през 2015 г.) и в Европа
(от 68 през 2013 г. до 94 през 2017 г.) започва обсъждането
на нови политически решения за поддържане на трудния
баланс между стимулите за иновация, физическия и финан-
совия достъп на пациентите до лечение [14, 15, 18]. 
Високите разходи за научна и развойна дейност и въз-
можността за ниско ниво на възвръщане на инвестициите
превръщат лекарствата за редки заболявания в по-малко ат-
рактивен комерсиален таргет спрямо интервенциите за широко
разпространените заболявания. Високите цени са резултат
от нуждата да се постигне приемливо възвръщане на напра-
вените разходи, но това от своя страна води до невъзможност
лекарствата сираци да демонстрират стойностна ефективност
при съпоставянето на инкременталното съотношение
разход/ефективност (допълните разходи за единица допъл-
нителен резултат) с възприетия праг на рентабилност. В някои
държави е възприет по-висок праг на рентабилност за ултра-
лекарствата сираци, а в други държави прагът е в определени
граници на база тежестта и сериозността на заболяването. В
NICE прагът е определен на £100 000/QALY (quality adjusted
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life year), а в Швеция – между €35 000 - €100 000 за QALY. В
Холандия се обсъжда по-висок праг за лекарства сираци в
размер на €80,000/QALY [17, 18]. България е една от държавите,
в които за лекарствата сираци се прилага конвенционалният
праг на рентабилност, който у нас е между 1 и 3 пъти БВП/глава
от населението. Взимането на реимбурсно решение се основава
не само на стойностната ефективност, но и на финансовото
въздействие, което новото лечение оказва върху бюджета за
лекарства. В България от 2015 г. са в сила методологични ука-
зания на Националния съвет по цени и реимбурсиране, в които
са посочени специфичните изисквания към фармакоиконо-
мическата оценка на лекарствата сираци: представяне на до-
пълнителни доказателства за определен период от време за
ползите на продукта; представяне на модели за подпомагане
на взимането на решение; оценката се основава и на база те-
жестта, сериозността на рядкото състояние и наличието на
алтернатива за лечение; морални и етични съображения и
оценка на общото бюджетно въздействие [3]. Подобни са и
изискванията при провеждане на оценка на здравните техно-
логии за тази група лекарства, посочени в наредба 9 от 2015
г. за оценка на здравните технологии [5]. 
На Фигура 2 са представени обобщени икономическите
характеристики на лекарствата сираци и предложения за
възможни механизми за преодоляване на икономическите
препятствия [4, 13, 16, 21].
Заключение
Развитието на стратегически програми и промени в
законодателството на ЕС и България допринася за подоб-
ряване на лечението и достъпа на пациентите с редки забо-
лявания до медицинска помощ. Необходимо е осъществя-
ването на дискусии и постигането на консенсус относно им-
плементирането на специфично законодателство относно
медицинските изделия за пациенти с редки заболявания. За
целите на включване на лекарствата сираци в ПЛС на Бъл-
гария са разработени и имплементирани специфични из-
исквания за фармакоикономическа оценка на лекарствата
сираци, но все още има редица предизвикателства особено
при оценка на стойностната им ефективност.
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